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 :هچکید
به طور  یماریاب .کند یم ریرا درگ یمرکز یعصب ستمیمغلوب است که س یاتوزوم توارث با یکیژنت یماریب کیساکس  یتا :مقدمه
ژنی ها و تنوعات  جهش ییبه منظور شناسا یتوال نییعت. ی باشدم 4۵واقع در کروموزوم  AXEHجهش در ژن از عمده ناشی 
مانند  یچند شکل یارکرهام، آنالیز پیوستگی "متناوبا. است ریگ و وقت نهیپرهز اریبساستفاده میشود که  AXEHموجود در ژن
 یهااز تولد در خانواده شیپ صیتشخ نیافراد ناقل و همچن نییتع یبرا یراه مناسب تواند یم) PNS( یدیتک نوکلئوت یها یچندشکل
 .دیدارای فرزند مبتلا ارائه نما
در مطالعه  اند.شده  یمعرف AXEH یژن هیناح یبرا PNS یاز مارکرها یادیداده موجود تعداد ز یهاگاهیدر پا :ها مواد و روش
 SMRA remirp-arteTبا استفاده از روش AXEHواقع در ناحیه ژنی 8528822srمارکر  یحاضر وضعیت ژنوتیپی و اطلاع دهندگ
 ،یآلل یفراوان نیتخم یبرا rekraM rewoPافزار  نرماز . بررسی شداصفهان  یتدر جمع یدجد یها یمرپرا یبا طراح و RCP
 )tnetnoC noitamrofnI msihpromyloP( CIPمحتوی اطلاع رسانی چند شکلی و  نبرگیوا یتعادل هارد ،یپیژنوت یفراوان
 استفاده شد.
 8528822srمارکر ی برا CIP= ۱/۱۱4۵و مقدار  ٪۹/۱۵) FAM(ی جزئی آلل یفراوان انگریحاصل ب جینتا یافته های پژوهش:
ی مارکر مربوطه در تعادل م یبرامورد نظر  تینشان داد که جمع نبرگیوا -یتعادل هارد یبررس نیچن اصفهان بود. هم تیدر جمع
 باشد.
 8528822srمارکر  یبرا CIP= ۱/۱۱4۵و مقدار  ٪۹/۱۵) FAM(جزئی  یآلل یفراوان انگریحاصل ب جینتا :یریگ بحث و نتیجه
یمارکر مربوطه در تعادل م یبرانظر  مورذ تینشان داد که جمع نبرگیوا-یتعادل هارد یبررس نیچن اصفهان بود. هم تیدر جمع
 درتک نوکلئوتیدی مارکر  کیبه عنوان  تواند یم 8528822sr ژنتیکی مارکربراساس نتایج این مطالعه، در مجموع مطالعه  باشد.
 .شود یمعرف اصفهان تیدر جمع AXEH ژن های جهششناسایی ناقلین و تشخیص پیش از تولد  برای پیوستگی مطالعات







با  یکیژنت یماریب کی) DSTساکس ( یتا یماریب
 یعصب ستمیاتوزوم مغلوب است که س یوراثت یالگو
اختلال  کی یماریب نی. اکند یم ریرا درگ یمرکز
که علت آن نقص در عملکرد  است یزوزومیل رهیذخ
 2MG دیوزیانگلگجمع و ت  Aزداینیآمبتاهگزوز  میآنز
 نکهیبسته به ا یماریشدت ب). ۱و۵(است  زوزومیدر ل
و  مانده متفاوت است یباق میآنز تیچه مقدار از فعال
تظاهر  و مزمنبه سه شکل حاد، تحت حاد  ینیبال ازنظر
 ).۶-۳(کند یم
از است که  مریهترودا مینزآ کی A دازینیزوزآمگبتا ه 
ل شده است یکتش βواحد  ریز کیو  αواحد  ریز کی
و  4۵واقع در کروموزوم  AXEHتوسط ژن  αواحد  ریز
 4 واقع در کروموزوم BXEHتوسط ژن  βواحد  ریز
در طور عمده  بهساکس  یتا یماریب). ۳(شود یم رمز
که باعث  شود یمجاد یا AXEHاثر جهش در ژن 
 AxeH میآنز ییناکارا جهیو در نت αاحد و رینقص در ز
 2MG دیوزیاختلال باعث تجمع گانگل نیا ).۵(شود یم
تراکم  یدارا ها نورونو از آنجا که  شود یمزوزوم یدر ل
تجمع باعث  نیهستند ا 2MG دیوزیاز گانگل یشتریب
 علائمو بروز اثر آپوپتوز  در ها نورونتورم و مرگ 
 میآنز که است ذکر هب لازم ).۹-۷(شود یم یکینیکل
 2MG به خود یسوبسترا هیتجز یبرا AxeH
 شود یم کد A2MG ژن توسط که دارد ازین rotavitca
 جادیا و 2MG دیوزیگانگل به اتصال با کوفاکتور نیا
 در هیتجز یبرا را طیشرا آب در محلول کمپلکس
 ژن در جهش ،کند یم فراهم زوزومیل دوست آب طیمح
 ).۵۵و۱۵(شود یم BA نتایوار بروز باعث A2MG
 قیساکس از طر یتا بهمشکوک  مارانیب صیتشخ
). ۱۵است( ریپذ امکان یمولکول زیآنالو  یمیسنجش آنز
 یتا یماریب یشده برا شنهادیپ یدرمان یها نهیگزاکثر 
و کاهش سطح  میسطح آنز شیساکس بر دو روش افزا
 ).۳۵سوبسترا متمرکز است(
 وعینادر است ش یکیژنت یها یماریبساکس از  یتا
تولد است اما در  ۱۱۱۱۱۳در هر  ۵ باًیتقرآن  یجهان
و  یاشکناز انیهودیمانند  ها تیجمعاز  یبرخ
 تر عیشاتبار ده برابر  یفرانسو یها ییکانادا
در ژن  ونیموتاس ۱۱۵از  شیتاکنون ب ).4۵و5۵(است
با  ها آناز  یگزارش شده است که بعض AXEH
در  عیهستند جهش شاخاص مرتبط  ینژاد یها گروه
 دهید نیدرصد حامل ۱۰ه در ک یاشکناز انیهودی نیب
 ۵۵در اگزون CTAT یدیلئوتکنو 5 یشدگ درجشده 
 زین انیهودی ریغ نیجهش در ب نیاست، ا AXEHژن 
جهش شناخته شده  نیتر عیشادرصد  ۱۳ یبا فراوان
 یها ییکانادا تیدر جمع عیجهش شا ).۷۵و۶۵(است
 ۵ شامل کل اگزون یباز لویک ۷/۶تبار حذف  یسونفرا
 تاس ۵بالادست اگزون  هیو ناح ۵ نترونیاز ا یبخش
 ).۰۵(
 خچهیتار صیتشخ یبرا و همکارانشhcsirF somA 
 یاشکناز انیهودی نیب جیجهش را یکیژنت
 -189S51Dمارکر  4از ) CTATsni۰۷۱۵(
 881S51D -791S51D -0501S51D -131S51D
 نسل ۱5/+-۱۵را  جهش نیقدمت ا استفاده کردند و
 itapraK lazaM طور نیهم ).۶۵(گزارش کردند
و  G1531C دیدو جهش جد یکیژنت خچهیتار
 یرا با استفاده از مارکرها T947G
 0501S51D ,189S51D ,5201S51D,131S51D
 ).۹۵(کرد  یبررس یعراق انیهودی تیدر جمع
 یماریب نیمقابله با ا یبرا یدر حال حاضر راهبرد اساس
 صیتشخ اصولاً .باشد یم یماریقبل از تولد ب صیتشخ
 میمستق یدو روش بررس هیساکس بر پا یتا یمولکول
 زیتوسط آنال میرمستقیغ یهای ژنی و بررسجهش
متصل به  یبا استفاده از مارکرهای چندشکل یوستگیپ
مارکرهای چند شکلی تک  شود.یژن انجام م
وم ها در ژنیچندشکل نیترعیشا )PNSنوکلئوتیدی(
در هر  ۵متوسط  طور به ها آن یانسان هستند که فراوان
تک  رییتغ کی ).۱۱(ستاجفت باز در ژنوم  ۱۹۱
رفته گدر نظر  PNS کیبه عنوان  یزمان یدینوکلئوت
 ای ٪۵ تیآلل مغلوب آن در جمع یکه فراوان شود یم
تک نوکلئوتیدی که اکثر  یها یچندشکل باشد. شتریب
شناخته شده و قابل  یایمزا دارند یموارد حالت دو آلل
 ها آندارند که از جمله  یوستگیپ زیدر آنال یاریتوجه بس
 یوستگیپ ،یداریپا ،یبالا، پراکندگ یتوان به فراوانیم
تعیین  یهاستمیس یسرعت و توان بالا یو حت دیشد
 ).۵۱( اشاره کرد PNS
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 یهاانتقال آلل یبررس یبرا یوستگیپ زیدر آنال
دارای فرزند مبتلا، به  یهانوادهدر خا افتهی جهش
از  یکیاست.  ازین )گویا(اطلاع دهنده  یمارکرها
است که  نیمارکر اطلاع دهنده ا کیمهم  یهایژگیو
و درجه  یآلل یآن بالا باشد. فراوان یگوتیدرجه هتروز
تیچندشکلی معمولاً در جمع یمارکرها یگوتیهتروز
عات در مطال نیمختلف متفاوت است. بنابرا یها
و  )گوتیهتروز(افراد ناقل  ییشناسا یپیوستگی برا
 یمارکرها م،یرمستقیاز تولد به روش غ شیپ صیتشخ
 طور بهتحت مطالعه  تیدر جمع یستیمورد استفاده با
 شوند. یجداگانه بررس
 یمارکرها یبر بررس یمبن یامطالعه چیتاکنون ه
ت ایرانی انجام یدر جمع AXEH یژن هیناح یچندشکل
 یداده انواع مارکرها یهاگاهیدر پا است.نشده 
شده است.  یمعرف AXEH یژن هیناح یبرا یچندشکل
در  8528822srموجود،  یچندشکل یمارکرها نیاز ب
مطالعه انتخاب  یبرا ۱/۰۵ یآلل یبا فراوان ۳۵نترون یا
و اطلاع  یپیژنوت اتیمطالعه خصوص نیدر ا .شد
نوان نمونهاصفهان به ع تیمارکر در جمع نیا یدهندگ
قرار گرفته است که  یمورد بررس رانیا تیاز جمع یا
تواند در مطالعات پیوستگی برای ردیابی یآن م جینتا
اطلاعات  تیتقو نیو همچن AXEHجهش به ژن
 .ردیمورد استفاده قرار گ رانیا تیجمع یکیژنت یساختار
 :هاروش مواد و 
مطالعه نمونه نیر ا: دAND استخراجو  یریگ نمونه
 تیدر جمع شاوندیخو ریغفرد سالم و  ۰5۵خون از  یها
 نامه تیرضاشدند پس از کسب  یآوراصفهان جمع
 ۱۵از همه افراد شرکت کننده در مطالعه، مقدار  یکتب
استخراج  یافراد برا نیا یطیاز خون مح تریل یلیم
از لخته شدن  یریجلوگ یو برا یریگ نمونه AND
با غلظت  ATDE تریل یلیم کی یخون در لوله حاو
از  یژنوم ANDشدند. استخراج  یمولار نگهدار ۱/4
 لریم یمیآنز ریغ خون افراد به روش یها سلول
آن  تیفیو ک تیو سپس کم انجام شد)tuo gnitlaS(
قرار  یتوسط دستگاه اسپکتروفتومتر مورد بررس
 .)۱۱(گرفت
موجود در  PNS یمارکرها هیکل: پیژنوت نییتع و مارکر
 CSCU یاطلاعات گاهیاپدر  AXEH یه ژنیناح
قرار  یمورد بررس PNSbdو resworb emoneG
در  8528822srمارکر  تیو در نها) 5۱و۳۱( گرفتند
اصفهان  تیمطالعه در جمع یبرا ۱۱۷۶۳ت یموقع
 انتخاب شد.
 SMRA remirP-arteTاز روش  یقتحق یندر ا
روش  ینتعیین ژنوتیپ مارکر استفاده شد. ا یبرا RCP
 یو اختصاص یداخل یمرو دو پرا یخارج یمرپرابه دو 
 یدیتک نوکلئوت یچند شکل یپتعیین ژنوت یآلل برا
در  مریپرا 5که روش مزبور از  نیبا توجه به ا .دارد یازن
هر دو آلل  توان یم نیبنابرا رد،یگ یواکنش بهره م کی
 یهایمرپرا )4۱( کرد یمارکر را به طور همزمان بررس
 ینترنتیا یگاهپا یقمطالعه از طر ینمورد استفاده در ا
و با  emarF hcraeS RCP SMRA remirp arteT
 یتوال). ۶۱( شدند یطراح 7ogilO افزار نرماستفاده از 
 نشان داده شده است. ۵پرایمرها در جدول 
به  تریکرولیم 4۱ ییدر حجم نها RCPمحلول واکنش 
 یخارج مریپرااز دو  ۱/4Lμ شد: هیته ریصورت ز
،  )۱۵mP( یداخل مریپرادو  از ۱/4Lμ ،)۱۵mP(
 ،)4Lµ/U( esaremyloP AND qaTاز  ۱/4۱Lµ
از  ۱/4Lμ،  )۱۵Mm( xim PTNd از ۵Lµ
 2lCgM از ۵Lµ)، ۱4Mm( reffubANDqaT
با  تیه در نهاک)۱۰gn( AND ۱Lµ و) ۱4Mm(
 یهاواکنش رسانده شد. 4۱Lµبه حجم  O2Hdd
دستگاه توسط  یژنوم AND یهانمونه یبر رو RCP
ط ی) طبق شراynamreG ,ffrodnepE( کلریترموسا
 هیواسرشت اول یدما قهیدق 4 :انجام شد ریشده ز نهیبه
از  یچرخه متوال ۱۳ س به دنبال آنپو س 5۹c° در
اتصال  یدما)، هیثان ۱5( 5۹°c رواسرشت د یدما
 قطعات در ریتکث یدما) و هیثان ۱4( ۷4°cدر  یمریپرا
 لیبه منظور تکم تیشد. در نها انجام) هیثان ۱4( ۱۷°c
قه یدق ۰به مدت  ۱۷°c یقطعات دما ریتکث ندیفرا
 اعمال شد.
به مدت  ٪۱ ژل آگارز یشده بر رو ریمحصولات تکث
با و سپس  شدند تفکیک ۱۰V در ولتاژ قهیدق 45
مربوطه با  یو باندها دیگرد یزیآم رنگ دیبرما ومیدیات
 noitatnemucod leG استفاده از دستگاه
 مورد بررسی قرار گرفتند. VUر نور یز )artemoiB(





ید در یک ئهای دیپلوفراد در گونها :جینتا یآمار یبررس
لوکوس هموزیگوت یا هتروزیگوت هستند. وجود 
 .تدهنده وجود تنوع ژنتیکی اسهتروزیگوسیتی نشان
های  فراوانی ژنوتیپی فنوتیپ آللی ،تخمین فراوانی 
 یوجود تعادل هارد و هموزیگوت و هتروزیگوت
 rewoP افزار نرماستفاده از با  )EWH( نبرگیوا
 بیان ینبرگاو هاردی تعادل .)۷۱( انجام شد rekraM
 بدون تصادفی گیریجفت با جمعیتی در که کندمی
فراوانی و آللی هایفراوانی مهاجرت یا جهش، انتخاب،
 ).۰۱(هستند ثابت دیگر نسل به نسلی از ژنوتیپی های
 یچند شکل یاطلاعات تیفاکتور ظرف زانیم نیچن هم
 rekraM rewoPبا استفاده از نرم افزار یزن )CIP(
 زانیم نییتع یبرا یاریمع CIP فاکتورانجام شد. 
 فاکتور نیا. است یشکل چند یمارکرها یدهندگ اطلاع
 در نبرگیوا-یهارد تعادل یدارا که ییمارکرها یبرا
 یفراوان و تعداد به که شود یم فیتعر باشند یم تیجمع
 تیجمع در شده مشاهده یتیگوسیهتروز درجه و ها آلل
 ).۹۱( است وابسته
 
 :یافته های پژوهش
در  AXEH یژن هیدر ناح 8528822sr یکیمارکر ژنت
 یاصفهان مورد بررس تیروه از افراد سالم در جمعگ کی
 یدیتک نوکلئوت یچند شکل کیمارکر  نیا قرار گرفت.
قرار دارد  AXEHژن  ۳۵ نترونیا است که در) PNS(
باشد. بنابراین یم Gو آلل مغلوب  Aآلل غالب  یو دارا
در جمعیت قابل  GGو  GA، AA یژنوتیپ ها
 ریغافراد سالم و  AND یهانمونه. باشندشناسایی می
با استفاده از پرایمرهای اختصاصی و روش  شاوندیخو
 .شدند پیژنوت نییتع RCP SMRA remirp-arteT
جفت  ۷۶۵و  ۶۶۱، 5۰۳متفاوت  یهاه باند با طولس
 5۰۳شدند. قطعه بزرگ  کیژل آگارز تفک یباز بر رو
 یدیتک نوکلئوت یکه دربردارنده چند شکل یجفت باز
است نشان دهنده باند کنترل است و دو قطعه کوچک 
نشان دهنده  بیبه ترت کیهر  یجفت باز ۷۶۵و  ۶۶۱
 Gو آلل مغلوب  Aب غال آلل یبرا یاختصاص یهاباند
 گوتیحاصل نشان داد که افراد هتروز جینتا. دهستن
 ۷۶۵و ۶۶۱ ،5۰۳ یها تیهر سه باند در موقع یدارا
غالب و  گوتیکه افراد هموز یدر حال .جفت باز هستند
از دو باند  یکیباند کنترل و  یمغلوب تنها دارا
 ).۵آلل بودند (شکل  یاختصاص
 
 .RCP SMRA remirp-arteTبا استفاده از روش  8528822sr ژنوتیپ مارکر نییتع-۱شکل 
 
 در. است شده گرفته نظر در ستون کی فرد هر یبرا
 کنترل دهنده نشان یباز جفت 5۰۳ باند ها ستون همه
 جفت ۷۶۵و  ۶۶۱ یاختصاص یها باند. است یداخل
 Gو  A یها آلل دهنده نشان بیترت به کی هر یباز
نوع  دوژل آگارز  یبر رو ها باند ی. الگوباشند یم
مربوط به  پنجم و سوم. ستون دهد یرا نشان م پیژنوت
 وششم چهارموستون  A/A گوتیهوموزفرد  کی
ها بر  . نمونهباشد یم G/Aت گویهتروزبوط به فرد رم
 .اند شده تفکیک ۲۱روی ژل آگارز 
 نفر ۵۱۵افراد تحت مطالعه نشان داد که  پیژنوت نییتع
) ٪۰۵/5۱( نفر ۷۱و  A/A پیوتژن یاراد) ٪۵۰/۶۷(
 نیمربوط به ا یبودند. فراوان G/A پیژنوت یدارا
در  نشان داده شده است. ۱ها در جدول شماره پیژنوت
 و همکاران  صادق ولیان بروجنی... یژن هیناح در 8528822sr سمیمورف یپل یپیژنوت و یآلل یفراوان 
 
 ۰4 
 به دست آمد. ٪۹/۱۵ و ٪۱۹/۰۰ بیمغلوب به ترتغالب و  یهاآلل یآلل یفراوانمورد مطالعه  تیجمع
 
 remirp-arteT توسط روش 8528822srمارکر  یهاللآ نییتع یطراحی شده برا یمرهایپرا یتوال -۱جدول 
 RCP SMRA
 )elella A( remirp renni drawroF '3- ATATACCTACAGACTTTCCGTCG -'5
 )elella G( remirp renni esreveR '3- CAGAAGATTTCCCTAACTCAATAAACC -'5
 remirp retuo drawroF '3- CTACGCTTTAGGACAGGAAC -'5
 remirp retuo esreveR '3- GCTTTACCCCTTCCTCTCTGA -'5
 
بر  Pمحاسبه  قیاز طر نبرگیوا یوجود تعادل هارد
قرار گرفت.  یمورد بررس شریف قیآزمون دق اساس
 دیآ به دست ۱/4۱ از تر کوچک Pمقدار  که یدرصورت
 یبرا نبرگیوا یبر وجود تعادل هارد یمبن هیفرض
ه از آمد به دست جینتا شود.یرد م موردنظرلوکوس 
 تیجمع یبرا Pنشان داد که مقدار  شریف قیآزمون دق
 ۱/4۱ از تر بزرگ Pمقدار  نیا ست.ا ۱/۶۷۳۳اصفهان 
 نیا یبرا نبرگیوا یوجود تعادل هارد انگریاست که ب
 .)۱(جدول شماره  اصفهان است تیمارکر در جمع
 
 .اصفهان تیجمع در 8528822srمارکر  یهاپیانواع ژنوت یمشاهده شده برا یهایتعداد افراد و فراوان -۲جدول 
 G/A A/A پیژنوت
 ۷۱ ۵۱۵ تعداد افراد
 ۱/5۱۰۵ ۱/۶۷۵۰ یفراوان
 
یم ۱/4۱از  تر بزرگ CIP که دهدیها نشان میبررس
بودن  ایگو یشاخص مناسب برا کیتواند به عنوان 
با در  .در نظر گرفته شود یدیمارکر تک نوکلئوت کی
 یبرا CIPمقدار  ،sPNS یدو آلل تینظر گرفتن ماه
کمتر  ها ماهواره زیربا  سهیدر مقا یها نوع مارکر نیا
به دست آمده از مطالعه حاضر نشان  جینتا ).۱۳است (
 تیدر جمع 8528822srمارکر  یبرا CIPداد که مقدار 
 8528822srمارکر  نیبنابرا .باشد یم ۱/۱۱4۵اصفهان 
 در یوستگیمطالعات پ درمارکر  کیبه عنوان  تواند یم
 .)۳(جدول شماره شود یمعرفاصفهان  تیجمع
 







 ۲۱٫6 )حاضر(مطالعه  رانیا
 4٫5 تگزاس
 ۱٫۰۵ نیچ
 ۵٫۷۵ پهیتا نیچ
 4۳ ژاپن
 ۹٫45 ایلوه ایکن











 :یریگ جهیو نتبحث 
 نیتریاصل یماریژن عامل ب حیصح ییشناساامروزه 
یم یچندژن یهایماریب یمولکول صیچالش در تشخ
 AXEHتبط با ژن مر یها جهشبه تعدد  با توجه باشد.
، ها جهش میمستق یبودن بررس ریگ وقتو  نهیپرهزو 
 یوستگیپ زیدر آنال یچند شکل یمارکرها یبررس
ارائه  یماریب یمولکول یجهت بررس یراه مناسب تواند یم
 یدینوکلئوت تک یچند شکل یمارکرها ازاستفاده  .دینما
 یداریبه علت پا میرمستقیغ یهایبررس یبرا )sPNS(
قابل اعتمادتر  اریبا ژن بس دیشد یوستگیپ نینو همچ
 یبا استفاده از مارکرها میرمستقیغ یهایبررس .است
 نییتواند در تعیم AXEHموجود در ژن  یچند شکل
از تولد در  شیپ صیو تشخ )گوتیهتروز( افراد ناقل
مورد  AXEHوابسته به  DSTمبتلا به  یهاخانواده
 هیموجود در ناح یمارکرها نیرد. از بیگاستفاده قرار 
ن ژ ۳۵ نترونیدر ا 8528822srمارکر ، AXEH یژن
 یمطالعه فراوان نیمطالعه انتخاب شد. در ا نیا یبرا
مارکر در  نیا یتیگوسیدرجه هتروز نیو همچن یآلل
حاصل  جیقرار گرفت و نتا یاصفهان مورد بررس تیجمع
 جیاشد. نت سهیها مقاتیجمع گریبا اطلاعات مربوط به د
مارکر  یآمده از مطالعه حاضر بر رو به دست
 یبا فراوان Aدهد که آلل ینشان م 8528822sr
 نیشتریب بیبه ترت ٪۹/۱۵ یبا فراوان Gو آلل  ٪۱۹/۰۰
 اصفهان دارند. تیرا در جمع یفراوان نیو کمتر
 یبرا یتیگوسیدرجه هتروز نیچن و هم یآلل یفراوان
 صورت به یژن هیناح نیا یچند شکل یمارکرها
داده  گاهیمختلف توسط پا یهاتیجمع یبرا یاختصاص
  .)5۱( تاسارائه شده   resworB emoneG CSCU
 اساس برنشان داده شده است.  ۳در جدول شماره  جینتا
 یبررس یها تیجمع تمام در باًیتقر گاهیپا نیا گزارشات
 آلل و غالب آلل عنوان به شتریب یفراوان با A آلل شده
مشخص  نیهم چن است؛ شده شناخته وبمغل آلل G
مربوط  G )FAM(آلل  یفراوان نیشتریشده است که ب
است که  یدر حال نیا .باشد یم ایلوه ایکن تیبه جمع
 یفراوان یها داراتیجمع ریبا سا سهیدر مقا اروپا تیجمع
 است. یآلل مغلوب کمتر
مطالعه با اطلاعات  نیآمده از ا به دست جینتا سهیمقا
 resworB emoneG CSCU داده گاهیر پاموجود د
مارکر  یبرا G )FAM(آلل  یدهد که فراوانینشان م
 تیجمع( رانیا تیاز جمع یادر نمونه 8528822sr
 ،نیچ ،ژاپن  ، هیجرین یهاتینسبت به جمع) اصفهان
 کیو مکز قایآفر ،ییماسا ایکن ا،یلوه ایکن په،یتا نیچ
و  تگزاس روپا،ا یهاتیکه از جمع یکمتر است در حال
دهد که مارکر یها نشان مافتهی نیا .است شتریب ایتالیا
 ایکن ،هیجرین یهاتیتواند در جمعیم 8528822sr
از  تر بزرگ FAM(و ژاپن  قایآفر ،ییماسا ایکن ا،یلوه
 یهایجهت بررس ایمارکر گو کیبه عنوان  )۱/۱
مورد  AXEHژن افتهی جهش یهاآلل میرمستقیغ
 .ردیگ استفاده قرار
 یمشخص شده است که انحراف از تعادل هارد
را تحت  یآمار یهایتواند صحت بررسیم نبرگیوا
و  یآلل یفراوان نییپس از تع رو نیازا قرار دهد. ریتأث
 یافراد، در مرحله بعد، وجود تعادل هارد یپیژنوت
حاصل نشان  جینتا قرار گرفت. یمورد بررس نبرگیوا
 8528822srمارکر  یبرا برگنیوا یداد که تعادل هارد
 اصفهان وجود دارد. تیدر جمع
 داد کهنشان  مطالعه نیاز ا حاصل جینتامجموع  در
و  ٪۹/۱۵) FAM( یآلل یبا فراوان 8528822srمارکر 
به عنوان مارکر تک  تواند یم CIP=۱/۱۱4۵مقدار 
 یمولکول صیتشخ و یوستگیپ زیدر آنال یدینوکلئوت
در  AXEHژن  افتهی جهش یهاآلل میرمستقیغ
 یگرد یاز سو .ردیمورد استفاده قرار گ اصفهان
در  تواند یمطالعه م یناطلاعات به دست آمده از ا
 مؤثر یرانا یتجمع یکیژنت یاطلاعات ساختار یتتقو
 باشد.
 سپاسگزاری
 جهت اصفهان دانشگاه پژوهشی محترم معاونت از
 کلیه و پژوهانه غالب در مطالعهاین  بودجه ینتأم
 و تشکر اند نموده یاری را ما نمونه تهیه در که فرادیا
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Abstract 
 
Introduction: Tay-Sachs is a genetic 
disorder with autosomal recessive 
inheritance affecting the central nervous 
system. The disorder mainly results from 
mutations in the HEXA gene on 
chromosome 15. Sequencing is used to 
detect mutations and sequence variations in 
the HEXA gene, which is expensive and 
time consuming. Alternatively, linkage 
analysis of polymorphic markers such as 
single nucleotide polymorphism (SNP) 
could be used in heterozygous carrier 
detection and prenatal diagnosis of the 
disease in families with an affected 
individual. 
 
Materials & methods: A large number of 
SNP markers have been introduced for the 
HEXA gene in the electronic databases. In 
the present study the genotype and 
informative situation of rs2288258 genetic 
marker in HEXA gene region was 
investigated using Tetra-primer ARMS 
PCR technique with newly designed 
primers in Isfahan population. Estimation 
of allelic frequency, genotype frequency, 
presence of Hardy Weinberg Equilibrium 
(HWE) and the amount of polymorphism 
information content (PIC) was computed by 
Power Marker software. 
 
Findings: The results indicated 9.12% minor 
allele frequency (MAF) and PIC=0.1520 for 
rs2288258 marker in the Isfahan population. 
Also, analysis of Hardy-Weinberg Equilibrium 
showed the presence of equilibrium for this 
marker in the mentioned population. 
 
Discussion & conclusions: The results 
indicated 9.12% minor allele frequency 
(MAF) and PIC=0.1520 for rs2288258 
marker in the Isfahan population. Also, 
analysis of Hardy-Weinberg Equilibrium 
showed the presence of equilibrium for this 
marker in the mentioned population. 
Totally, according to the results of this 
study rs2288258 genetic marker could be 
introduced as an SNP marker for linkage 
analysis in carrier detection and prenatal 
diagnosis of HEXA mutations in Isfahan 
population. 
 
Keywords: HEXA, Linkage analysis, Single 
nucleotide polymorphism, Isfahan 
population 
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